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Olgu 

• 3 yaş 3 ay, erkek 

• Kusma, ishal 

 

• 7 aydır olan günde 3-4 defa olan kusma ve 
ishal nedeniyle dış merkezde yapılan 
değerlendirilmesinde  Na:114 meq/L, K:5.5 
meq/L ölçülmesi üzerine tarafımıza 
yönlendirilmiş. 



Özgeçmiş 

• Miadında, 2300 gr doğmuş. 
• YDYBÜ yatışı yok. 
• 3 kez ishal ve kusma nedeniyle hastane yatışı 

var. 

• Aşıları takvimle uyumlu. 
• Desteksiz oturma 6. ayında, yürüme 12. ayında 

olmuş.  
 

 



Soygeçmiş 

 Anne ve baba arasında akrabalık yok. 
  

• 1.çocuk 14 yaş, erkek, ss 

• 2.çocuk 10 yaş, kız, ss 

• 3.çocuk hastamız 

 

-2 dayısı süt çocukluğu döneminde kusma 
atakları sonrasında hayatlarını kaybetmiş. 

 



Pedigri 

I 

II 

  III 



Antropometrik Değerlendirme 

 3 yaş 3 ay            
• Ağırlık:15 kg    
52 p  (0,07 SDS)                

• Boy: 95,7 cm   

• 40p ( -0,25 
SDS)                                       

• BMI:16,4 kg/m²     

62 p  (0,30 SDS)    

Başvuru Vitalleri 

 

• Ateş: 37,5 C 

• Nabız: 127/dk 

• TA: 85/55 mmHg  

• SS: 22/dk 

 



Fizik Muayene 

• Genel durum düşkün. 
• Ciltte yaygın hiperpigmentasyon mevcut. 

• İskelet yapısı doğal. 
• Dismorfik bulgular yok. 

• Puberte muayenesi Tanner evre 1 

• Ürogenital sistem doğal. 
• Diğer sistem muayeneleri doğal. 



Klinik özet 

• 3 yaş 3 ay, erkek 

• 7 aydır kusma, ishal 
• Hiponatremi, hiperkalemi 

• Ciltte yaygın hiperpigmentasyon mevcut. 

• 2 dayı süt çocukluğu döneminde kusma 
atakları sonrasında hayatlarını kaybetmiş. 
 



Ön tanılarınız nedir? 
Hangi tetkikleri planlayalım? 



Klinik İzlem-1 

• Hastaya dış merkezde adrenal yetmezlik 
tanısıyla hidrokortizon ve fludrokortizon 
tedavileri başlanmıştı. 
 

 

 

 



Laboratuvar Bulguları: 
 

• Kan şekeri – 72 mg/dL  (70-106) 

• Sodyum  – 130 meq/L (136-145) 

• Potasyum –4,43  meq/L (3,5-5,1) 

• Klor  – 115 meq/L (98-107) 

• Kalsiyum – 8,9 mg/dL (8,6-10,6) 

• Fosfor – 3 mg/dL (2,5-4,5) 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

• Kortizol  – 3,23 ug/dL (3-21) 

• ACTH  –  >1250 pg/mL (0-45) 

• 17 OHP  –0,35 ng/ml (0,03-2,82) 

• Androstenedion –  <0,3 ng/mL (8-50) 

• DEA-SO4 –  <0,3 ug/dl(5-57) 

• Aldosteron – < 3,7 ng/dL (<40) 

• Renin – 168 ng/L (5,3-99,1) 

• PRA – 18, 27 ng/ml/saat (1,5-3,5) 

 

 

 

 

 

 



Klinik İzlem-2 

• 100 mg/m2 dozunda iv hidrokortizon başlandı. 
 

-hidrokortizon 15 mg/m2/gün  

-fludrokortizon 0,1 mg/gün 

 



Adrenal Bez 





Adrenal Yetmezlik 

• Adrenal korteks hormonlarının yetersiz sentez 
ve salınımıdır. 

• Zamanında tedavi edilmezse ciddi morbidite 
ve mortalitesi olan nadir bir durumdur. 

 

-Primer adrenal yetmezlik 

-Sekonder adrenal yetmezlik 
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Primer Adrenal Yetmezlikte Tanı-1 

• Sabah 08.00’da alınan 

-Plazma kortizol düşük (<5 ug/dl, <138 nmol/L) 

-Plazma ACTH yüksek (normal değerinin 2 
katından yüksek veya > 100 pg/ml) 

 

*Plazma ACTH > 300 pg/ml, plazma kortizol 
normal olsa yine tanıyı destekler. 



Primer Adrenal Yetmezlikte Tanı-2 

• Herhangi bir zamanda alınan serum kortizol 
>18-20 ug/dl (>500-550 nmol/L) adrenal 
yetmezlik olma ihtimali düşük. 

• 2 yaş altında HPA aksı ve sirkadyen ritim henüz 
olgunlaşmadığından sabah alınan örnek 
tanısal süreçte anlamlı değildir. 

• Klinik şüphe varsa kortizol 5-15 ug/dl arasında 
ise altın standart test, ACTH testi yapılır. 
 

 



Primer Adrenal Yetmezlikte Tanı-3 

• Mineralokortikoid eksikliği şüphesinde  
-Plazma renin yüksekliği 
-Plazma renin aktivitesi (PRA) yüksekliği 
 

*Serum elektrolitleri bozulmadan da bu 
hormonlar yüksek olabilir. 
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KAH ve KAH-dışı primer AY ayrıcı tanısı 

• Primer AY tanısı koyduktan sonra temel steroid 
ara ürünlerinin ölçümü (17 OH-P, progesteron, 
androstenedion, DHEA, DHEA-S) önemlidir. 

• Gonadotropin ölçümleri (puberte veya 
minipubertede)  

• KAH-dışı primer AY’de erkek olgularda DAX-1 
eksikliği ve ALD mutlaka akla gelmelidir. 

• Adrenal görüntüleme (teknik zorluklar) 

 



Adrenal disgenezi/hipoplazi 

• Adrenal bez gelişiminde anahtar rol oynayan 
iki önemli nükleer reseptör ‘steroidogenezik 
faktor 1 ‘(SF-1, NR5A1) ve DAX-1 (NR0B1) ‘dir. 

 



Klinik İzlem-3 

• Görüntülemede her iki adrenal bez boyutunda 
küçülme görüldü. 

 

•  Adrenolökodistrofi için bakılan VLCFA (çok 
uzun zincirli yağ asitleri) normal ölçülmüştür. 
Bu yönelik yapılan ABCD1 gen analizi negatif 
sonuçlandı. 

 

 

 



Klinik İzlem-4 



 
X’e bağlı konjenital adrenal 

hipoplazi (DAX-1 defektine bağlı) 
 

• X-linked konjenital adrenal hipoplazi NR0B1 (DAX1) genindeki 
patojenik mutasyonların neden olduğu X'e bağlı geçiş gösteren 
bir hastalıktır. 

•  NR0B1, adrenal korteks, gonadlar, hipotalamus ve hipofiz 
bezinde eksprese edilir.  

• Patojenik mutasyonları olan erkek fetüsler, gebeliğin ilk 
trimesterinde adrenal korteksin anormal gelişimine sahiptir ve 
bu da kortizol ve aldosteron sekresyonunun bozulmasına 
neden olur.  

 



 
X’e bağlı konjenital adrenal 

hipoplazi (DAX-1 defektine bağlı) 
 • Hastaların çoğu yenidoğan döneminde ortaya çıksa da 

hastalığın başlangıç yaşı ve şiddeti değişebilir.  
• Etkilenen erkeklerde prepubertal gonadal gelişim normaldir 

ancak hipotalamus-hipofiz-gonad aksındaki defekte bağlı 
olarak pubertal gelişim bozulur ve hipogonadizim gelişebilir.  

• Androjen sekresyonundaki bozukluk nedeni ile testosteron ve 
androstenedion seviyeleri düşüktür.  

• Nadiren büyüme hormonu eksikliği ve erken puberte yaşayan 
olgular da bildirilmiştir. 

 



Adrenal yetmezlikte Tedavi 

• Temel tedavi, yerine koyma 

• Streste ve adrenal krizde tedaviye iv sıvı ve tuz 
eklenmesi oldukça önemli. 

• Hedefimiz 

-Fizyolojik sıvı, elektrolit dengesini sağlamak 

-Normal fiziksel ve pubertal büyüme hedeflerini 
yakalamak 

-Hidrokortizon tedavisini optimize etmek 



Klinik İzlem-4 



Sonuç 

• Konjenital adrenal hiperplazi fenotipi ile 
prezente olan, anne tarafında adrenal 
yetmezlik, hipogonadizim olan tüm erkek 
olgular X-linked konjenital adrenal hipoplazi 
açısından tetkik edilmelidir.  

• Eşlik edebilecek büyüme hormonu eksikliği ve 
gecikmiş puberte açısından yakın izlem önem 
arz etmektedir. 

 



 

 

• Teşekkür ederim.. 

 


